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Resumen 

En este trabajo se presenta una síntesis y discusión sobre la presencia de patologías congénitas y 
defectos del desarrollo en individuos de diferentes periodos arqueológicos de la costa de la región de 
Antofagasta, en el norte de Chile, las que se concentran en el esqueleto axial. A pesar de que la 
muestra analizada presenta un número bajo (n = 6), se realiza una comparación con casos 
reportados para la zona costera de Arica y Tarapacá, obteniéndose que la diferencia entre ambas 
zonas no es estadísticamente significativa. Considerando antecedentes ambientales y etnohistóricos 
de la zona, se propone que una combinación a la exposición de diferentes contaminantes naturales, 
junto a un sistema de parentesco endogámico, serían las causas más probables de la aparición de 
estas patologías. 

Palabras clave: costa del norte de Chile, prehistoria, defectos congénitos, factores ambientales y 
culturales. 
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Abstract 

This article presents a synthesis and discussion regarding congenital pathologies and developmental 
defects identified in the axial skeletons of individuals from different archaeological periods on the 
Antofagasta coast. Despite the small number of cases in the analyzed sample (n = 6), the research 
compares that figure with the cases reported for the coastal area of Arica and Tarapacá, revealing no 
statistically significant differences between the areas. Given the environmental and ethnohistorical 
background of the area, we propose that exposure to several natural contaminants and an 
endogamic kinship system are the most likely causes of these pathologies. 

Keywords: coastal northern Chile, prehistory, congenital defects, environmental and cultural 
factors. 
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Introducción 

El cuerpo humano es el producto de una interfaz donde confluyen aspectos sociales y 
ambientales (Meskell, 1998; Joyce, 2005), condicionando el desarrollo de los individuos 
(Sofaer, 2006). En este contexto, el análisis de patologías esqueletales desde una perspectiva 
bioarqueológica tiene un amplio abanico de posibilidades interpretativas (Larsen, 1997; 
Crandall y Martin, 2014). Entre estas, se encuentran la reconstrucción de actividades físicas 
(Schrader 2019: 55), patrones dietéticos (Pinhasi y Stock, 2011), exposición a agentes 
infecciosos y parásitos (Larsen, 2018; Araujo et al., 2013), prevalencia de deficiencias 
metabólicas (Brickley y Ives, 2011), recurrencia de accidentes y actos de violencia (Redfern, 
2016; Martin y Harrod, 2012), entre otras. A partir del análisis y comprensión de estos, es 
posible entonces no sólo generar tablas de su prevalencia en diferentes poblaciones, sino 
también acercar e inferir patrones culturales de comportamiento relacionados con el 
entorno, relaciones con grupos humanos foráneos, como también con aspectos culturales 
dinámicos internos (Zuckerman y Armelagos, 2011; Geller y Stockett Suri, 2014; Becker y 
Juegnst, 2017). 

Dentro de las patologías esqueletales, se encuentran aquellas congénitas, las que 
pueden manifestarse tanto como resultado de anomalías de la herencia genética como por 
exposición a contaminantes naturales y/o antrópicos. Estos defectos pueden dejar su rastro 
tanto en tejidos blandos como duros, siendo estos últimos los más recurrentes en el registro 
bioarqueológico (Aufderheide y Rodríguez-Martin, 1988). 

El estudio de casos paleopatológicos en Chile, que han identificado enfermedades 
congénitas ha sido relativamente escaso, principalmente debido a la baja expresividad que 
estas manifiestan a nivel esqueletal (Arriaza et al., 2019). En Chile, los estudios que han 
dado cuenta de estas patologías se han concentrado principalmente en establecer el origen 
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de las mismas, de acuerdo a tres posibles causas1: la primera corresponde a prácticas 
endogámicas (Aspillaga et al., 1999; Alfonso-Durruty et al., 2011; Standen et al., 2014; 
Stand en et al. 2018), la segunda a factores medioambientales (Silva-Pinto et al., 2010; 
Arriaza et al., 2019) y una tercera se corresponde con posibles defectos de desarrollos 
originados durante embarazos múltiples (Palacios y Sierpe, 2019). 

Un trabajo bioarqueológico sistemático en la costa de Antofagasta (Andrade et al., 
2016; Andrade y Araneda, 2020; Araneda y Andrade, 2020), complementado por la 
revisión bibliográfica de trabajos realizados previamente por otros equipos de investigación 
(Cases et al., 2008; Castro et al., 2020), nos ha permitido recuperar evidencias de 
patologías congénitas en esta área. Los casos observados se manifiestan en huesos de 
diferentes individuos, abarcando un período cronológico de aproximadamente 6000 años, 
entre los periodos Arcaico e Intermedio Tardío (ca. 6500 a 500 AP). Por lo tanto, el 
presente artículo además de reportar la existencia de estas patologías, discutirá el posible 
origen de estas, considerando variables tanto ambientales como culturales2. Para esto, 
proponemos una perspectiva que incluye una revisión regional, que permita la generación 
de prevalencias iniciales, acompañada de la contrastación con poblaciones del extremo 
norte de Chile. Creemos que este enfoque nos permitirá conocer de mejor manera la 
realidad local de las poblaciones estudiadas, favoreciendo una discusión y reflexión amplia 
sobre la aparición y causas de estas enfermedades.  

Enfermedades congénitas y defectos del desarrollo en 
perspectiva clínica y arqueológica: una visión general 

Clínicamente las anomalías congénitas también se denominan defectos de nacimiento, 
trastornos congénitos o malformaciones congénitas. Estas son anomalías estructurales o 
funcionales que ocurren durante la vida intrauterina y se detectan durante el embarazo, el 
parto o más adelante en la vida. Así, se considera patología congénita cualquier anomalía 
del desarrollo morfológico, estructural, funcional o molecular resultante de una 
embriogénesis defectuosa (Organización Mundial de la Salud [OMS], 2015), provocada 
por anomalías genéticas hereditarias o por alteraciones ocurridas durante el desarrollo 
intrauterino (Barnes, 1994; Aufderheide y Rodríguez-Martin, 1998). Roberts y Manchester 
(2010, p.46) indican que la transferencia de estas patologías a través de diferentes 
generaciones sigue patrones de herencia mendeliana, por lo que la aparición de 
                                                             
1 Se ha reportado también la presencia de enfermedades congénitas en el cementerio de Iglesia Colorada 
(Morales, 2020) y en varios individuos del extremo sur de Chile (Santana, 2014). Sin embargo, en estos 
trabajos no se establecen posibles causas para la aparición de estas.  
2 Si bien reconocemos la existencia de patologías del desarrollo ligadas a factores idiopáticos registrados en 
contextos arqueológicos (véase ejemplos en Owsley y Mann, 1990; Arriaza, 1993), nos hemos centrado en el 
origen ambiental y cultural más probable de estas patologías, considerando su etiología y enfoque de estudio 
en el norte de Chile.  
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malformaciones se debe ya sea a la mutación de un gen, o bien a la combinación de genes 
maternos y paternos. 

Desde la perspectiva genética, Barnes (1994) plantea tres categorías de factores que 
afectan el desarrollo: 1. Trastorno genético singular (afecta a un gen); 2. Trastorno a nivel 
cromosómico (afecta a un cromosoma) y 3. Trastorno multifactorial. Este último puede ser 
el resultado de la interacción entre factores intrínsecos (genéticos) o entre factores 
intrínsecos y extrínsecos (genes y ambiente) (Barnes, 1994). 

Las enfermedades congénitas tienen una alta variabilidad y sus manifestaciones van 
desde casos asintomáticos hasta deficiencias incompatibles con la vida (Barnes, 1994; 
Roberts y Manchester, 2010). En caso de tener una anomalía compatible con la vida, esta 
puede ser observada o diagnosticada en el momento del nacimiento o años después 
(Aufderheide y Rodríguez-Martín, 1998). 

Si bien los trastornos genéticos individuales son raros, en conjunto suman más de 
15.500 tipos diferentes (McKusick, 1994; Borgaonkar, 1994). Dada también la falta de 
especificidad en su etiología, alrededor del 50% de ellos no pueden asociarse a una sola 
causa (OMS, 1992) y por lo tanto hay muy poco conocimiento sobre su origen 
(Aufderheide y Rodríguez-Martín, 1998). A su vez, dependiendo de cada patología, estos 
genes pueden ser recesivos o dominantes (Roberts y Manchester, 2010: 46). 
Consecuentemente, diversos factores están relacionados con los defectos congénitos, entre 
ellos: alteraciones y deficiencias nutricionales, mayor frecuencia de infecciones, aumento de 
la tasa de matrimonios y uniones consanguíneas, embarazo desatendido, y mayor 
proporción de consumo de drogas y alcohol (Barnes, 1994, 2008; Martínez-Frías, 1998). 
Sadler (2016, p.126) ha afirmado que estos defectos se pueden agrupar en tres grandes 
categorías, considerando su causa y expresión. Los primeros son los provocados por factores 
ambientales, que llegarían al 15% de los casos; los segundos, por factores genéticos que 
llegarían al 30% de los casos. Finalmente, la tercera categoría pertenece a la interacción del 
ambiente con la propia susceptibilidad genética del individuo, siendo esta la que acumula la 
mayoría de los casos (55%), lo que no permite determinar el origen último de la mayoría 
de estas malformaciones. 

Las patologías congénitas tienen una prevalencia relativamente baja (3-5%) en 
poblaciones humanas (Robinson y Linden, 1993), por lo que se ha asociado que, si este 
porcentaje aumenta en una población, puede ser el resultado de implicaciones 
antropológicas como la endogamia (Turkel, 1989), ya que aumenta la carga de genes 
comunes potencialmente generadores de malformaciones (Martinez-Frias, 1998). Respecto 
a estos conceptos, consideramos las definiciones brindadas por Pinto-Cisternas (2004, p. 
271), donde la consanguinidad se refiere a parejas que tienen al menos un antepasado en 
común, mientras que la endogamia se entiende como el grado de consanguinidad de la 
descendencia de este tipo de parejas. De esta forma, se puede decir que un matrimonio 
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consanguíneo es aquel que se da entre parejas emparentadas, como primos en primer o 
segundo grado (Singh et al., 2013). 

Los estudios clínicos sobre patologías congénitas realizados en población chilena se 
han desarrollado principalmente en pediatría, en lactantes vivos y/o mortinatos. Dado que 
las malformaciones congénitas son actualmente la segunda causa de muerte en el primer 
año de vida, las autoridades nacionales las consideran un problema de salud pública 
(Catalán et al., 2005; Nazer y Cifuentes, 2013). Los objetivos de estas investigaciones han 
sido evaluar la incidencia y/o diagnóstico de malformaciones del desarrollo que afectan los 
diferentes sistemas del cuerpo, y los factores que pueden estar afectando su desarrollo, como 
el consumo de alcohol, marihuana, tabaco, patologías de la madre, entre otros (Ordóñez et 
al., 2003; Catalán et al., 2005; Nazer y Cifuentes, 2013). Otros estudios en el área 
obstétrica, han analizado patologías congénitas prenatales mediante ecografías realizadas 
durante el embarazo (Aldunate, 2001). Los estudios en individuos adultos con patologías 
congénitas se han centrado en el seguimiento y evaluación de las complicaciones o 
enfermedades adquiridas como consecuencia de las primeras (Cortez et al., 2017). 

Desde una perspectiva arqueológica general, los estudios sobre patologías congénitas 
muestran una baja frecuencia de reportes sobre infantes y/o adultos en tiempos 
prehistóricos, lo que puede entenderse por diversas razones. Inicialmente, debemos 
considerar que la mayoría de los recién nacidos con malformaciones congénitas murieron 
en el momento del parto o poco después (Barnes, 1994). Además, si sobrevivieron, pueden 
haber sido víctimas de infanticidio, exiliados de espacios funerarios sancionados 
socialmente y/o estigmatizados cuando estaban vivos. Esto, sin duda, reduce las 
probabilidades de su hallazgo si se conservan hasta ahora (Roberts y Manchester, 2010). 
Asimismo, es muy importante señalar que el esqueleto de los bebés generalmente no 
sobrevive a los procesos tafonómicos (Barnes, 1994). Además, existen anomalías del 
desarrollo que afectan directamente a los tejidos blandos, por lo que no se pueden observar 
en los restos esqueletales. Incluso si se conservan en cuerpos momificados, representan una 
proporción muy pequeña en el mundo arqueológico (Roberts y Manchester, 2010). 

Material y métodos 

El material bioantropológico de la costa desértica de Antofagasta de diferentes períodos 
arqueológicos es abundante, aunque concentrada principalmente desde el periodo 
Formativo en adelante. Lamentablemente, gran parte de las colecciones está 
descontextualizada, en mal estado de conservación y/o fragmentada, debido a un saqueo 
sistemático de tumbas (Llagostera y Cruz, 2010; Andrade, Salazar et al., 2014; Castro, 
2014; Torres-Rouff, 2017). Esto, ha limitado las investigaciones de muchos equipos de 
trabajo, toda vez que los contextos primarios con individuos completos o medianamente 
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completos son escasos. A pesar de ello, se ha logrado aportar a la reconstrucción de las 
formas de vida de los habitantes del área de estudio, desde una perspectiva bioarqueológica 
(Soto, 1975; Costa-Junqueira y Sanhueza, 1976; Munizaga, 1980; Cocilovo et al., 2005; 
Ardiles et al., 2011; Arias y Herrera, 2012; Andrade, Salazar, 2014; Clarot et al., 2015; 
Andrade et al., 2016; Ballester et al., 2018; Castro et al., 2020; Torres-Rouff, 2017).  

A continuación, presentamos los resultados de una revisión de la evidencia disponible 
en la región de Antofagasta acerca de la presencia de patologías congénitas. Para esta 
revisión hemos considerado individuos con material esquelético en buen estado de 
conservación y por tanto que permiten un diagnóstico claro de las patologías de interés para 
esta investigación. Los individuos analizados corresponden a los recuperados de los sitios 
Hornos de Cal, Copaca 1, Punta Blanca, A299, Caleta El Fierro Alero 1 (CEFA-1) y El 
Vertedero, los cuales se distribuyen entre los períodos Arcaico e Intermedio Tardío, en 
localidades desde el sur de Tocopilla, hasta el sur de Taltal (Figura 1).  

 
Figura 1. Ubicación geográfica de los sitios mencionados en el texto 

Todos los sitios mencionados han sido trabajados y analizados por nosotros, con 
excepción de A299 y El Vertedero, que fueron estudiados por Cases et al. (2008) y Castro 
et al. (2020), respectivamente. Con respecto al sitio Punta Blanca, este también ha sido 
analizado anteriormente (Ardiles et al., 2011). Sin embargo, el mencionado estudio se 
enfoca en otros aspectos. En lo referente al presente artículo, los individuos de Punta 
Blanca fueron revisados por una de las coautoras (Urrea-Navarrete), por lo que se trata de 
datos inéditos en cuanto a la presencia de patologías relacionadas con defectos del 



Patologías congénitas y defectos del desarrollo en poblaciones arqueológicas en la costa desértica de… 

ESTUDIOS ATACAMEÑOS. Arqueología y antropología surandinas, 2023 69: e5199 7 

desarrollo. La información bioarqueológica y contextual de estos sitios y los individuos 
recuperados en ellos se puede encontrar en la Tabla 1.  

Con el fin de dar un sustento regional a los hallazgos, se ha creado una base de datos 
considerando la cantidad de individuos registrados a lo largo de la costa de Antofagasta, lo 
que puede observarse en la Tabla 2. Cabe destacar que esta base de datos se da nuevamente 
en relación a información recuperada por los autores de este trabajo, y complementada por 
trabajos previos. Dichos trabajos no se encuentren centrados en la presencia de 
enfermedades congénitas, por tanto, lo que aquí se presenta es sólo una primera 
aproximación, debiendo ser reafirmado el diagnóstico, a través de observaciones directas de 
las colecciones. En el caso de que se reporten casos de enfermedades congénitas, no es el fin 
de este artículo cuestionar el diagnóstico de nuestros colegas, ya que consideramos que estos 
han sido fidedignos y realizados rigurosamente.  

 Los datos recolectados fueron agrupados en base a la distribución anatómica de la 
evidencia registrada. Cuando el diagnóstico fue realizado por nosotros, se utilizaron las 
descripciones hechas por Aufderheide y Rodríguez-Martín (1998), Barnes (1994, 2008) y 
Mann y Hunt (2012), considerando afecciones que se pudieran presentar tanto en el 
esqueleto axial como apendicular. Bajo esta perspectiva, se empleó esta bibliografía como 
una primera fuente de diagnóstico a partir de rasgos morfológicos específicos para cada una 
de las patologías, lo que permitió diferenciarla de otras enfermedades. Este fue el primer 
paso del diagnóstico diferencial, toda vez que ya realizado, se llevó a cabo una búsqueda 
bibliográfica más específica para cada caso, enfocada en descripciones clínicas y 
paleopatológicas de los mismos. Tal como se mencionó anteriormente, en el caso de los 
diagnósticos de estudios previos, consideramos que estos se realizaron de manera rigurosa y 
sistemática, no siendo el espíritu de este trabajo cuestionar la integridad de estos, sin ser 
posible una revisión directa de los restos en esta etapa.  

Finalmente, se llevó a cabo una comparación con las poblaciones del extremo norte 
de Chile, que abarcan desde el Periodo Arcaico al Periodo Tardío. Se ha seleccionado esta 
muestra debido a la amplia existencia de casos de enfermedades congénitas en la zona, lo 
que la transforma en un referente a nivel nacional. Tal como se señaló anteriormente, 
reconocemos el reporte de este tipo de enfermedades para otros sectores de Chile en 
tiempos prehispánicos, sin embargo, creemos que los estudios seleccionados son los más 
robustos para realizar esta comparación. Así, en primer término, se realizó una 
cuantificación de casos positivos versus casos negativos, con el fin de obtener una primera 
prevalencia, tanto para la zona de la costa de Antofagasta, como para el extremo norte de 
Chile. Posteriormente, se realizaron análisis estadísticos de χ2, con el fin de probar si la 
prevalencia entre ambos sectores presenta diferencias significativas. Para la realización de 
este estudio, se utilizó un intervalo de confianza del 95%, el cual es recomendado para 
estudios arqueológicos (Fletcher y Locke, 2005).   



P. Andrade, C. Huerta, M. Araneda, D. Salazar, J. Urrea-Navarrete, V. Martínez, M. Escobar y V. Castro. 

ESTUDIOS ATACAMEÑOS. Arqueología y antropología surandinas 2023, 69: e5199 8 

Tabla 1.Información contextual de los individuos analizados y registrados en esta investigación. Todas las 
fechas se calibraron con OxCal v4.4.2. (Bronk Ramsey 2009), utilizando la curva Marine20 (Hogg et al., 

2020) con el efecto reservorio local para el norte de Chile (Ortlieb et al., 2011: 226 ± 98), siguiendo la 
sugerencia de Andrade et al. (2015). La asignación del Periodo Arcaico se realizó siguiendo la cronología 

propuesta por Castelleti 2007 y Salazar et al. (2020). (* Las fechas de Punta Blanca son las únicas que no se 
toman directamente del individuo en estudio. Estas fechas pertenecen a individuos del mismo contexto de 

enterramiento y reportadas por Ardiles et al., 2011) 

Sitio Sexo Edad ID 
muestra 

Fecha 
sin 
calibrar 
(AP) 

Fecha 
calibrada 
(AP) 

Periodo 
Arqueológico 

Referencia 

Hornos de 
Cal 

Masculino 20-25 UGAMS 
30567 

6180±25 6415 (6173) 
5909 

Arcaico III Andrade y 
Araneda, 
(2020) 

Copaca 1 Femenino 20-25 UGAMS 
15625 

5140±25 5308 (5021) 
4733 

Arcaico IV Andrade et 
al., (2016) 

Punta 
Blanca 

Indeterminado > 20 Beta 
320361* 
Beta 
320362* 

2600±30 
2040±30 

2113 (1828) 
1542 
1444 (1205) 
949 

Formativo Este trabajo 

A299 Masculino 30 -35 Beta 
218964 

2390±70 1885 (1582) 
1291 

Formativo Cases et al., 
(2008) 

El 
Vertedero 

Masculino 35-45 UGAMS 
35762 

1830±20 1242 (996) 
755 

Intermedio 
Tardío 

Castro et 
al., (2020) 

CEFA-1 Femenino 30-35 UGAMS 
15622 

1360±25 751 (557) 
326 

Tardío Andrade y 
Araneda, 
(2020) 

Resultados 

Evidencia en cráneos 

Se observaron condiciones patológicas del cráneo en un individuo femenino de Copaca 1 y 
en el individuo del sitio A299. En el primer caso, se pudo determinar la presencia de la 
erupción de un tercer incisivo central (Figura 2a y 2b). Para el segundo, Cases et al. (2008) 
indican la presencia de lesiones correspondientes a hipoplasia de la fosa posterior del cráneo 
(Figura 2c). 
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Figura 2. a) vista anterior del maxilar del individuo recuperado en Copaca 1; b) vista inferior del maxilar del 

individuo recuperado en Copaca 1; c) rasgos de hipoplasia de la fosa posterior del cráneo del individuo 
recuperado en A299 (Casses et al., 2008) 

En el primer caso, la erupción de dientes supernumerarios tiene varias 
interpretaciones etiológicas. Una de ellas es el componente genético, en el que su desarrollo 
está ligado a un gen autosómico que puede ser tanto recesivo como dominante asociado al 
cromosoma X (Oropeza, 2013). Por otro lado, los dientes supernumerarios se han 
relacionado con diferentes síndromes, como los de Down, Garner, Apert y Hallermann-
Streiff, entre otros (Blanco, 2005; Baca et al., 2007). Según Fernández et al. (2006), la 
prevalencia de dientes supernumerarios oscila entre el 0,5 y el 3,8% en la dentición 
permanente y entre el 0,35 y el 0,6% en la dentición decidua, mientras que Oropeza 
(2013) afirma que es más común que aparezcan en la línea media (mesiodens) con una 
prevalencia del 48,6%. 

La hipoplasia de la fosa posterior del cráneo se relaciona con los síndromes de 
Dandy-Walker, Werdnig-Hoffman y Walker-Warburg (Correa et al., 2011; Serra-Ortega 
et al., 2005; Vajsar y Schachter, 2006). Dado que el individuo del sitio A299 tiene más de 
30 años y considerando la alta mortalidad infantil de los dos últimos síndromes, es más 
probable que este individuo haya sido afectado por el síndrome de Dandy-Walker. Esta 
patología es una anomalía en el desarrollo del sistema nervioso central que puede 
producirse por una alteración de un gen o de un cromosoma, con una malformación 
aislada o en conjunto con otras anomalías multifactoriales (Murray et al., 1985). Como 
rasgos característicos, el síndrome incluye hidrocefalia (1% a 4% de los casos), ausencia 
parcial o completa del vermis cerebeloso, quiste continuo de la fosa posterior con el cuarto 
ventrículo (Spennato et al., 2011), deformación en extremidades (polidactilismo y 
sindactilismo), anomalías craneofaciales (labio leporino y paladar hendido, micrognatia e 
hipertelorismo), y anomalías cardíacas, renales y vertebrales (Sari et al. 2015). Su 
prevalencia es de uno en 25.0000-30.000 nacimientos y los estudios clínicos muestran una 
incidencia ligeramente mayor en mujeres (Hirsch et al., 1984; Spennato et al., 2011). 
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Evidencia registrada en la columna vertebral 

La presencia de defectos del desarrollo que se presentan en esta investigación encuentra su 
mayor prevalencia en diferentes secciones de la columna. Así, estos se pueden observar en 
los individuos de Hornos de Cal, CEFA-1, Punta Blanca y El Vertedero. 

En el caso de los individuos de Hornos de Cal y CEFA-1, la anomalía observada es la 
sacralización de la quinta vértebra lumbar (L5). Esta patología es unilateral en ambos 
individuos (Figura 3a y 3c), aunque en el caso del primero ocurre en el lado derecho 
(Araneda y Andrade, 2020), mientras que en el caso del individuo de CEFA-1 es en el lado 
izquierdo (Andrade y Araneda, 2020). La sacralización de L5 es una anomalía congénita 
poco frecuente que se produce debido a defectos en la segmentación de la columna 
lumbosacra durante el desarrollo (Murlimanju et al., 2011). Se debe dejar en claro que esta 
patología no se manifiesta al momento en que el individuo nace, sino que lo hace a lo largo 
de la vida de este. Desde un punto de vista del origen de la patología, esta se produce 
debido a una fusión o semifusión de la apófisis transversa de L5 con el sacro y/o ilion, 
formando un puente óseo o una pseudoartrosis con el ala sacra unilateral o bilateral 
(Murlimanju et al., 2011). En cuanto a su prevalencia se han reportado amplios rangos, 
que oscilan entre el 4% y el 35% según la población, asociándose su origen a prácticas 
endogámicas, como también a la exposición a contaminantes naturales o de origen 
antrópico (Leboeuf et al., 1989; Vergauwen et al., 1997; Hsieh et al., 1999; Otani et al., 
2001; Sekharappa et al., 2014; Haffer et al., 2021). En términos de sexo, se puede decir 
que existe una tendencia mayoritaria de expresión en hombres, aunque con variaciones 
poblacionales intrínsecas (Rahman et al., 2020).  

Cabe señalar que el individuo de CEFA-1 presenta espina bífida oculta (Figura 3b), 
una patología de origen multifactorial caracterizada por fusión incompleta del arco neural 
(Ferembach, 1963; Thompson y Thompson, 1985; Seller, 1994; Silva -Pinto et al., 2010). 
Se ha informado que la sacralización de L5 puede coexistir con la espina bífida oculta del 
sacro (Paraskevas et al., 2013), que es el caso de este individuo. Su prevalencia es de 
0,086% en el Chile actual (Nazer et al., 2001). Sin embargo, en poblaciones arqueológicas 
de América del Norte y del Sur se ha reportado una prevalencia de 5-25% (Turkel, 1989). 
Sobre la sintomatología asociada a esta patología, se enumeran dolores lumbares, 
deformaciones de los pies e incontinencia urinaria (Verhoef et al., 2004).  
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Figura 3. a) Sacralización de L5 reportada en el individuo de Hornos de Cal; b) Espina bífida informada en 

el individuo por CEFA-1; c) Sacralización de L5 reportada en el individuo de CEFA-1; d) probable 
espondilitis anquilosante informada en el individuo por CEFA-1; e) vista lateral derecha de la fusión de T1-

T2 reportado en el individuo de Punta Blanca; f) vista lateral izquierda de la fusión de C5-C6 reportado en el 
individuo de Punta Blanca; g) vista lateral y anterior de la fusión C2-C3 según lo informado por Castro et al. 

(2020) 

Además, el individuo de CEFA-1 muestra evidencia que sugiere un probable caso de 
espondilitis anquilosante (EA) incipiente en la tercera y cuarta vértebra lumbar (Figura 3d). 
Lamentablemente, el estado de conservación de estas vértebras es deficiente, lo que impide 
una mejor observación y diagnóstico de esta patología. Ahora bien, de tratarse de un caso 
de EA, se puede decir que su etiología es desconocida y afecta a las articulaciones y entesis 
de la columna (Castro-Santos et al., 2014). Sin embargo, Brown et al., (1997) afirman que 
la heredabilidad de esta anomalía supera el 90%. Por otro lado, el desarrollo de espondilitis 
anquilosante se asocia significativamente con el antígeno de histocompatibilidad HLA-B27 
(Schiotis et al., 2008), por lo que un individuo que posea este antígeno tiene una 
probabilidad del 1-2% de padecer EA, aunque aumenta al 10-20% si, además de ser B27 
positivo, hay un familiar de primer grado que ya padece la enfermedad (Castro-Santos et 
al., 2014). 

En cuanto a los individuos de Punta Blanca y El Vertedero, ambos presentan casos de 
fusión de vértebras cervicales, observándose en el caso del primer sitio la fusión de C5-C6 y 
en el caso del segundo, en C2-C3 (Figura 3e, Figura 3f y Figura 3g). Ahora bien, con 
respecto a la fusión vertebral existen dos posibilidades. La primera de ellas es que sea 
producto de un defecto del desarrollo donde no existe fisura del esclerotomo resegmentado, 
lo que produce la unión total o parcial de los cuerpos vertebrales y/o de los arcos neurales, 
siendo consideradas como un rasgo fenotípico familiar no patológico (Barnes, 2012, p. 91).  

Por otro lado, existe la posibilidad de que el diagnóstico sea correspondiente a un 
caso de síndrome de Klippel-Feil (KP). Si bien tradicionalmente se ha establecido que el KP 
corresponde a una fusión masiva de segmentos de vértebras cervicales (Barnes, 2012, p. 91), 



P. Andrade, C. Huerta, M. Araneda, D. Salazar, J. Urrea-Navarrete, V. Martínez, M. Escobar y V. Castro. 

ESTUDIOS ATACAMEÑOS. Arqueología y antropología surandinas 2023, 69: e5199 12 

lo cierto es que el KP corresponde a la fusión congénita de un par, un bloque o todas las 
vértebras cervicales (Mahirogullari et al., 2006; Barnes, 2008), presentándose 
ocasionalmente también en vértebras dorsales y lumbares (Taylor-Martínez et al., 2019). 
Adicionalmente, se debe establecer que se han reconocido cuatro tipos de KP (García Pérez 
y García Moreno, 2011; Guapi y Martínez, 2019; Frikha, 2020): el KP Tipo I, 
corresponde a la fusión masiva de vértebras cervicales con afectación en vértebras torácicas y 
tiene un origen en un gen autosómico recesivo; el Tipo II, corresponde a la fusión de uno o 
dos espacios vertebrales, los que incluyen potencialmente la fusión occipito-atloidea y se 
asocia a otras anomalías vertebrales, siendo una expresión variable dentro de un grupo 
familiar asociado a un gen autosómico dominante; el Tipo III, que corresponde a fusión de 
al menos vértebras cervicales y torácicas e incluso lumbares, asociada a un gen autosómico 
recesivo; y el Tipo IV, correspondiente a la fusión de vértebras cervicales, probablemente 
ligada al cromosoma X, que además genera trastornos oftalmológicos. Con esto en mente, 
creemos que los casos observados en los sitios Punta Blanca y El Vertedero corresponderían 
al KP tipo II o Tipo III, tal como ocurre en varios otros casos de estudio arqueológico 
(Fernandes y Costa, 2007; Fabra y Salega, 2014; Drupka et al., 2019; Titelbaum, 2020, 
Hukelova y Kroslakova, 2021, por nombrar solo algunos).  

La etiología del KP no está claramente definida y puede manifestarse por un gen 
autosómico recesivo o un gen autosómico dominante (Guapi y Martínez, 2019). Su 
prevalencia clínica oscila entre aproximadamente uno de cada 40.000 casos, siendo 
ligeramente predominante en mujeres (Nouri et al., 2015; Frikha, 2020). Los síntomas de 
KP incluyen acortamiento del cuello, restricción indolora del movimiento cervical (Juberg y 
Gershanik, 1976) y deformación de la mandíbula (Fuentes, Prince y Salas, 2005). Entre las 
patologías asociadas al KP, se han señalado como frecuentes la escoliosis cervical, la espina 
bífida, la malformación del occipucio (Aufderheide y Rodríguez-Martín, 1998) y las 
deformaciones del sistema nervioso y otros sistemas orgánicos (Fuentes et al., 2005). 

Ahora bien, tanto el caso de Punta Blanca como el de El Vertedero presentan 
problemas intrínsecos para un diagnóstico definitivo. En el caso del primero, se debe 
recordar que el individuo estudiado se encuentra representado únicamente por estas 
vértebras, sin existir asociaciones directas con otras unidades óseas. En el caso de El 
Vertedero, el individuo recuperado presenta lesiones ligadas a treponematosis en la segunda 
y tercera vértebra cervical (Castro et al., 2020), lo que dificulta un diagnóstico certero. Por 
estas razones, consideramos que ambos casos sugieren la presencia probable de KP, hasta 
que el examen directo y/o radiografías, según sea el caso, permitan confirmar o descartar 
este diagnóstico. 
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Comparación regional 

Como se ha observado, la presencia de defectos de desarrollo en las poblaciones cazadoras-
recolectoras del desierto costero de Antofagasta es observable en toda la secuencia 
prehispánica de la región. Ahora bien, no se puede desconocer que la prevalencia es escasa, 
aunque esto se relaciona con las propias condiciones de las colecciones bioarqueológicas 
mencionadas anteriormente.  

En consecuencia, considerando la realidad bioarqueológica de la zona de estudio, 
hemos recopilado información de aquellas colecciones más completas y estudiadas de la 
costa de Antofagasta, pudiendo establecer un total de 219 individuos susceptibles de 
presentar estas patologías por condiciones de conservación. Considerando la síntesis de 
evidencias que hemos realizado, establecemos que la prevalencia de patologías congénitas a 
lo largo de la secuencia ocupacional de la costa de Antofagasta sería del orden de un 2,74% 
(Tabla 2). Si bien esta frecuencia puede parecer extremadamente baja, se deben considerar 
dos factores importantes. El primero de ellos, corresponde al hecho de que no todos los 
estudios revisados poseen dentro de sus objetivos la identificación de estas patologías, por lo 
que es posible que el total de las aquí reportadas se encuentre subrepresentada, sin contar 
aquellas que se encuentran en diferentes museos y que no han sido analizadas y/o 
publicadas.  

Tabla 2. Sitios de la costa de Antofagasta con contextos analizados sistemáticamente, donde se presenta 
individuos suficientemente completos para permitir el registro de patologías congénitas. La periodificación 
utilizada para el Arcaico corresponde a la propuesta por Salazar et al. (2020). (*No se indica la distribución 

por sexo ni por edad. Se plantea que dentro de la muestra pueden existir individuos del Intermedio Tardío; ** 
No se indica distribución por edad. Llagostera (1990) indica que 74 individuos corresponden al periodo 

Formativo, existiendo también individuos del Arcaico y del Intermedio Tardío). 
Periodo Sitio Número de Individuos Reporte de Patologías 

Congénitas 
Referencias 

Arcaico I 
(12000 al 
10000 a.p.) 

La Chimba 
13 

Un masculino adulto No Costa Junquiera 
(2001) 

Arcaico III 
(7500 al 
5700 a.p.) 

Hornos de 
Cal 

 

Un masculino adulto joven Sacralización de L5 Araneda y Andrade 
(2020) 

Arcaico IV 
(5500 al 
4000 a.p.) 
 

Copaca 1 
 

 

Dos masculinos adulto 
joven; un femenino adulto 
joven; un subadulto 

Erupción incisivo 
central accesorio 
(individuo femenino) 

Andrade et al. 
(2016); Castro et al. 
(2016) 

Los Bronces 
1 

Un adulto de sexo 
indeterminado; Un 
masculino adulto joven; 
cuatro subadultos 

No Llagostera y 
Llagostera (2010) 

Aguada de 
Gualaguala 

Cuatro individuos adultos 
de sexo indeterminado; dos 
subadultos 

No Ballester et al. (2018) 

Chacaya 2 19 individuos* No Ardiles et al. (2011) 
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Caleta 
Huelén 42 

Cuatro masculinos adulto 
joven; siete masculinos 
adulto medio; 17 femeninos 
adulto joven; cinco 
femeninos adulto medio 

No Cocilovo et al. 
(2005) 

Arcaico V 
(4000 al 
2500 ap) 

San Lorenzo 
1 

Un femenino adulto joven No Andrade, Salazar et 
al. (2014) 

Formativo 
(500 a.C. 
al 700 
d.C.) 

Punta 
Blanca 

45 masculinos; 23 
femeninos; 56 
indeterminados** 

¿Síndrome de Klippel-
Feil? 

Ardiles et al. (2011); 
Llagostera (1990); 
Este trabajo 

El Gaucho Un masculino adulto joven No Mengozzi et al. 
(2016) 

A133 Un masculino adulto medio Hipoplasia de la fosa 
posterior del cráneo 

Cases et al. (2008) 

Los 
Canastos 3 

Un masculino adulto joven; 
un femenino adulto joven 

No Soto (1975); 
Ballester, Clarot et al. 
(2014) 

Portezuelo 
Choluto 4 

Un masculino adulto medio; 
un subadulto 

No Castelleti et al. 
(2018) 

San Lorenzo 
3 

Dos masculinos adulto 
joven; un femenino adulto 
joven; dos adultos de sexo 
indeterminado; un 
subadulto 

No Andrade, Salazar et 
al. (2014) 

Intermedio 
Tardío 
(700 d.C. 
al 1400 
d.C.) 

Alero 
Bandurrias 2 

Un femenino adulto medio No Andrade, Salazar et 
al. (2014) 

El Vertedero Tres masculinos adulto 
joven; tres femeninos adulto 
joven; un masculino adulto 
medio; un adulto de sexo 
indeterminado; un 
subadulto 

¿Síndrome de Klippel-
Feil? 

Castro et al. (2020); 
Este trabajo 

La Puntilla Un masculino adulto joven; 
un femenino adulto joven 

No Andrade, Salazar et 
al. (2014) 

Auto Club Dos masculinos adulto 
joven; un femenino adulto 
joven; un femenino adulto; 
un individuo adulto de sexo 
indeterminado; siete 
masculinos adolescentes; 
ocho subadultos; tres 
individuos de sexo y edad 
indeterminada 

No Ballester, Clarot y 
Llagostera (2014) 

Caleta Punta 
Arenas 

Un masculino adulto 
avanzado 

No Clarot et al. (2015) 

Quebrada 
Rincón 

Un femenino adulto medio No Andrade, Urrea et al. 
(2014) 

Caleta El 
Fierro Alero 
1 

Un femenino adulto joven Sacralización de L5 y 
espina bífida 
¿Espondilitis 
Anquilosante? 

Andrade y Araneda 
(2020) 

TOTAL  219 6  
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El segundo factor, tiene que ver con la prevalencia de estas patologías en el sector de 

la costa de Arica y Tarapacá. Tal como puede verse en la Tabla 3, a lo largo de la secuencia 

ocupacional de esta zona, la prevalencia alcanza un 3,6%. Al igual que en el caso de la costa 

de Antofagasta, las patologías se concentran en el esqueleto axial, salvo por la presencia de 

polidactilismo en extremidades superiores e inferiores, por lo que se puede decir que existe 

una relación cualitativa entre lo observado en las poblaciones costeras de Arica y Tarapacá 

con respecto a aquellas de la costa de Antofagasta. Desde un punto de vista cuantitativo, 

también se puede observar una similitud, toda vez que las frecuencias no son 

significativamente diferentes desde un punto de vista estadístico (χ2: 0,31; p-value: 0,58). 

Nuevamente, se debe considerar dos elementos analíticos: el primero corresponde a que en 

el caso de Arica y Tarapacá no se presentan todas las colecciones disponibles, sino que solo 

aquellas que han reportado evidencias de patologías asociadas a defectos del desarrollo, por 

lo que esta prevalencia puede variar.  

El segundo corresponde al estudio realizado por Arriaza (1993) sobre la prevalencia 

de espondiloartropatías seronegativas en poblaciones de la zona de Arica. En este estudio, se 

consideran en conjunto patologías de este tipo que poseen tanto origen genético, como 

aquellas que no, por lo que no es posible realizar una comparación cuantitativa con las 

poblaciones de Antofagasta. Sin embargo, Arriaza (1993) reporta que la prevalencia de la 

espondilitis anquilosante alcanza un 0,9% (3/341) en Arica, mientras que en la costa de 

Antofagasta esta alcanza un 0,5% (1/219). Nuevamente, se puede decir que la diferencia 

entre ambas frecuencias no es estadísticamente significativa (χ2: 0,34; p-value: 0,56). Todo lo 

anteriormente expuesto permite establecer una base común interpretativa para la presencia 

de patologías congénitas en ambas poblaciones, la que en el caso de aquellas de Arica han 

sido ligadas principalmente a factores ambientales.     

Finalmente, se debe decir que la prevalencia obtenida para las zonas costeras de 

Arica-Tarapacá y de Antofagasta son menores que aquellas reportadas para grupos 

prehispánicos de Argentina (4,83%) y de Perú (4,4%) (Fabra y Salegas, 2016; Titelbaum, 

2020). No obstante, en estos casos sólo se consideró la presencia de defectos del desarrollo 
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en la columna vertebral, por lo que estas prevalencias podrían variar al ampliar las zonas 

anatómicas de estudio.  

Tabla 3. Registro de patologías congénitas reportadas para las zonas costeras de Arica y Taparacá 
Sitio Fechados AP 

o 
Cronología 

N Afectados  Patologías Fuente 

Acha 3 8380±60 
8120±90 

4 1 masculino ¿Síndrome de Klippel-
Feil? 

Standen y Santoro 
(2004) 

Camarones-14 7420±225 
7000±135 
6650±155 
6615±390 

24 1 subadulto 
1 adulto 
femenino 

¿Síndrome de Klippel-
Feil? 
Espina bífida L5 

Quevedo (1984); 
Schiappaccasse y 
Niemeyer (1984) 

Morro 1 7810±180 
3670±100 
3780±30 

96 1 masculino 
1 femenino 
1 infantil 

¿Síndrome de Klippel-
Feil? 
Polidactilismo 

Standen et al. 
(1984); Standen et 
al. (2018) 

Morro 1/6 4310±145 
4010±75 
3895±75 
3880±70 
3750±140 
3450±30 

62 1 infantil  
1 adulto de sexo 
no determinado 
1 adulto de sexo 
no determinado 
1 infantil 

Craneoestenosis 
Craneoestenosis 
Fusión vertebral 
Polidactilismo 

Foccaci y Chacón 
(1989); Standen et 
al. (2018) 

Tiliviche-2 3780±100 34 1 masculino  
1 femenino 
1 femenino 

Espina bífida y fusión de 
dorsales 
Espina bífida 
Craneoestenosis 

Standen y Nuñez 
(1984) 

Morro 2/2 2770±80 
2750±80 
2700±80 

10 6 adultos de 
sexo no 
determinado 

Espina bífida Foccaci y Chacón 
(1989) 

Azapa 150  Medio-PIT 10 1 subadulto Espina bífida Silva-Pinto et al. 
(2010); Silva-Pinto 
(2010) 

AZ-140 PIT 24 1 femenino Síndrome de Klippel-Feil 
Espina Bífida 
Sacralización 

Arriaza et al. (2019) 

Azapa  PIT 415 1 femenino Espina Bífida Gertzen et al. 
(2001) 

Camarones 9 PT 21 2 masculinos 
1 femenino 

Espina bífida Silva-Pinto et al. 
(2010); Silva-Pinto 
(2010) 

Lluta 54 PT 73 1 adulto de sexo 
no determinado 

¿Espina Bífida? Silva-Pinto et al. 
(2010); Silva-Pinto 
(2010) 

TOTAL 773  25   
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Discusiones 

Factores ambientales 

Investigaciones anteriores han identificado este tipo de manifestaciones en la costa del 
extremo norte de Chile, asociadas a factores ambientales, como la presencia de metales 
pesados (Arriaza et al., 2010; Silva-Pinto et al. 2010; Standen et al. 2018; Arriaza et al., 
2019). Esta interpretación es consistente con el contexto donde se encontraron los restos, 
específicamente la desembocadura de las quebradas de Camarones y Vitor, zonas que 
registran un alto contenido de arsénico, que al consumirse desencadenaría cambios a nivel 
genético en las poblaciones locales (Byrne et al., 2010; Swift et al., 2015). 

En el caso de la costa de la región de Antofagasta, existen diversos estudios que han 
estudiado localmente la presencia de este metal. Dichos estudios han establecido que en el 
sector de la desembocadura del río Loa se advierte una alta concentración de arsénico en el 
agua (> 100 µg/L)3, producto del arrastre de sedimentos desde el interior4, los cuales los 
vuelven tóxicos para el consumo humano (Romero et al., 2003; Herrera et al., 2019; Tapia 
et al., 2019). Por otra parte, los registros realizados en aguas superficiales y subsuperficiales 
al sur de Tocopilla y en Antofagasta (Tapia et al., 2019) muestran valores 
considerablemente menores (0,5 a 10 µg/L).  

Con respecto a la presencia de arsénico en ambas ciudades, esta se ha asociado con 
dos factores: para el caso de Tocopilla, al traslado de agua para la industria minera desde el 
interior durante el siglo XIX (Arriaza y Galaz-Mandakovic, 2020), la cual se mantuvo hasta 
bien entrado el siglo XX (Bundschuch et al., 2012). En el caso de la ciudad de Antofagasta, 
Tapia et al. (2018), establecieron que las altas concentraciones de arsénico en suspensión 
también se deben a la actividad minera desarrollada en la zona.  

Para el área meridional de la región de Antofagasta no existen estudios realizados 
sobre la presencia de arsénico en agua, siendo los únicos valores disponibles aquellos 
provenientes de la desembocadura del río Salado, a poco menos de 100 km al sur de Taltal. 
Aquí los valores reportados por Tapia et al., (2015) muestran concentraciones de arsénico 
similares a aquellas observadas en Tocopilla y Antofagasta (<10 µg/L), confirmando que 
existe una gradiente natural norte-sur de descenso de las concentraciones de arsénico en 
agua (Tapia et al., 2019), la cual se ve afectada por la acción de la industria minera 
contemporánea (Tapia et al., 2015). A pesar de esto, existen valores de concentración de 

                                                             
3 Se debe recordar que tanto la Agencia de Protección Ambiental de Estados Unidos como la Organización 
Mundial de la Salud establecen que la concentración de arsénico en el agua debe ser menor o igual a 10 µg/L 
para ser considerada como potable y sin riesgo para el consumo humano (Tapia et al., 2015). 
4 Si bien Romero et al. (2003) y Herrera et al. (2019) reconocen la influencia de la minería industrial 
moderna en las concentraciones de arsénico en las aguas del Loa, ellos también establecen que estas tendrían 
un efecto marginal en los valores obtenidos.  
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arsénico realizados en los suelos de la ciudad de Taltal (Reyes et al., 2020; Tarvainen et al., 
2020; Reyes et al., 2021), que indican que la concentración natural de arsénico alcanza un 
rango alto, pero considerado como aceptable (39 mg/Kg)5.  No obstante, estos valores no 
reflejan las condiciones en momentos prehispánicos, por cuanto los estudios citados indican 
que los altos valores de arsénico observables en Taltal tienen un origen antrópico, ligado a 
la explotación minera industrial en la zona.  

En el caso de los seres humanos, se ha determinado que una concentración de 
arsénico considerada como tóxica debe ser mayor a 1 mg/Kg (Figueroa et al. 1988), 
estándar que se ha utilizado en estudios arqueológicos en las zonas del extremo norte de 
Chile (Byrne et al., 2010; Swift et al., 2015). En el caso de los individuos provenientes de la 
costa de Antofagasta, se debe considerar los recientes estudios desarrollados por Huerta 
(2019) sobre 25 muestras distribuidas entre el sur de Tocopilla y el sur de Taltal, abarcando 
desde el Periodo Arcaico hasta el periodo Intermedio Tardío. En ellos se muestra que las 
concentraciones de arsénico alcanzan un promedio de 5,4 mg/Kg. Al respecto debemos 
mencionar que los valores obtenidos muestran una gran oscilación, desde individuos que 
presentan una ausencia de arsénico en la matriz ósea hasta otros con un máximo de 34,4 
mg/Kg (Tabla 4). Lamentablemente, en el trabajo de Huerta (2019) sólo se analizó uno de 
los individuos presentados en este estudio, el cual corresponde al Individuo 3 de Copaca 1, 
el cual efectivamente presenta una elevada concentración de arsénico. Por otro lado, otros 
individuos analizados bioarqueológicamente y que no presentaron patologías congénitas a 
nivel óseo fueron considerados por Huerta (2019), presentando importantes 
concentraciones de arsénico. En este sentido, no podemos descartar que las poblaciones de 
la costa de Antofagasta hayan desarrollado mecanismos adaptativos fisiológicos y genéticos 
que les permitieran resistir la ingesta de arsénico, tal como se ha planteado para las 
poblaciones del extremo norte de Chile (Apata et al., 2017).  

                                                             
5 Los estándares internacionales indican que el rango superior del valor aceptable de la concentración de 
arsénico en el suelo es de 40 mg/Kg (Bowie y Thornton, 1985). 



Patologías congénitas y defectos del desarrollo en poblaciones arqueológicas en la costa desértica de… 

ESTUDIOS ATACAMEÑOS. Arqueología y antropología surandinas, 2023 69: e5199 19 

Tabla 4. Valores de arsénico (mg/Kg) reportados por Huerta (2019) para distintos individuos prehispánicos 
de la costa de Antofagasta. (* Individuo mencionado en el presente estudio) 

Periodo Sitio Individuo As mg/Kg 

Arcaico 

Copaca 1 

1 8,41 

2 4,02 

3* 5,95 

Caleta El Fierro 3 1 5,29 

Punta Cañas Norte 5 34,4 

Cachinales 5 3 7,08 

San Lorenzo 1 1 7,98 

Alero 225b 
3 2,73 

4 1,03 

Formativo 

Punta Guasilla 4 0 

Caleta El Fierro 5 3 0 

Caleta El Fierro 4b 

1 0 

2 0 

3 2,48 

Quebrada Rincón 1 13 

Alero Bandurrias 4 1 0,32 

Punta Salitre 4 3 7,26 

San Lorenzo 3 
 

1 1,26 

2 0,38 

Los Bronces 5 
1 6,5 

2 5,6 

El Gaucho 1 5,87 

Intermedio Tardío 
Punta Loreto 1 3,45 

Alero Bandurrias 2 1 12,11 

Ahora bien, todo parece indicar que la presencia del arsénico registrado en este 
estudio no tendría su origen en fuentes hídricas, como en el caso del extremo norte de 
Chile. Frente a esto, se plantean tres posibilidades. La primera de ellas se relaciona con el 
consumo de una dieta basada en recursos eminentemente marítimos, la cual ha sido 
establecida como causante de elevados índices de arsénico en diferentes poblaciones (para 
una revisión de estos casos véase Swift et al., 2015). Una segunda opción correspondería a 
que la presencia de arsénico en los individuos no se diera por la ingesta de alimentos o agua, 
sino que por la actividad minera realizada por los grupos costeros de Antofagasta (Salazar et 
al., 2013), la que produjo la inhalación de partículas de este contaminante natural. Una 
tercera posibilidad es que la presencia del arsénico observado en los restos óseos humanos 
de esta zona sean producto de diagénesis de los sedimentos que rodeaban los entierros.  
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Con respecto a estas tres posibilidades, la primera de ellas encuentra asidero en el alto 
consumo de recursos marinos de las partes altas de las cadenas tróficas reflejado en las 
poblaciones de la costa de Antofagasta desde el Holoceno Medio hasta momentos históricos 
(Andrade, 2020). Esto se correspondería con lo planteado por Swift et al. (2015), sin 
embargo, la alta ingesta generalizada de recursos marinos en estas poblaciones, no se 
condice con la alta variabilidad de los valores de arsénico registrados para la zona (Huerta, 
2019). Con respecto a la actividad minera, la inhalación de partículas asociada a ella se ha 
observado en diferentes poblaciones (Swift et al., 2015), ocasionando enfermedades 
congénitas (Martin et al., 2014; Henn et al., 2017), lo que también ocurriría en 
poblaciones arqueológicas (Serrano y Santos, 2014). Finalmente, en el caso de la diagénesis, 
se debe considerar que si bien Swift et al. (2015) han planteado que en el norte de Chile 
existe una baja probabilidad que se produzcan estos efectos, estudios realizados sobre restos 
malacológicos de la costa central de Antofagasta, provenientes de depósitos del Pleistoceno 
y del Holoceno (Guzmán et al., 1999; Labonne y Hillaire-Marcel, 2000), muestran que 
efectivamente su composición química se vio afectada por estos procesos. Sea como fuere, 
la presencia de arsénico debe ser evaluada con nuevos estudios enfocados en la presencia de 
este metal en lo sedimentos de las minas explotadas en tiempos prehispánicos, como 
también en aquellos que se encontraban en las áreas de donde fueron recuperados los 
esqueletos aquí presentados, sin descartar el muestreo en aguadas a lo largo de la costa de 
Antofagasta con elevados índices de arsénico.  

Factores culturales 

Tal como se ha planteado anteriormente, la presencia de los defectos congénitos observados 
en la costa de Antofagasta podrían ser consecuencia de prácticas sociales de endogamia y 
consanguinidad (Andrade y Araneda, 2020). Teniendo esto en cuenta, debemos señalar que 
diferentes estudios de los últimos 15 años indican que las poblaciones que habitaron el área 
de investigación habrían manifestado una condición biológica y cultural particular, basada 
principalmente en su aislamiento geográfico. Los estudios serológicos realizados por 
Henríquez et al., (2004) indican que los habitantes de Paposo poseen patrones genéticos 
que los relacionan con grupos del extremo norte de Chile, que al mismo tiempo los 
diferencian claramente de grupos de las zonas del interior, con quienes mantuvieron 
contactos culturales, aunque no intercambio genético. Posteriormente, Rothhammer et al., 
(2010), mediante estudios de ADNmt, confirmaron lo planteado en la primera 
investigación, al afirmar que la población de Paposo tendría una ascendencia que la vincula 
con los grupos costeros del extremo norte de Chile, habiendo marcado diferencias con los 
del interior. Recientemente de Saint Pierre et al., (2020) realizaron estudios genéticos 
comparativos entre las poblaciones interiores y costeras de la región de Antofagasta, 
concluyendo nuevamente que ambas poblaciones mantenían un acervo genético 
diferenciado, con componentes claramente trazables de la ascendencia reportada por los 
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participantes. Lo anterior refuerza la idea de que se mantuvo una fuerte endogamia en 
ambos sectores (de Saint Pierre et al., 2020), que se habría roto recién a fines del siglo XIX, 
como consecuencia de la migración ligada a la industrialización de la zona (Aldunate et al., 
2010; Ballester et al., 2010; Escobar, 2015; Letelier y Castro, 2017; Castelleti, 2019), lo 
que provocó no solo la llegada de nuevas poblaciones, sino también el traslado interno de 
poblaciones locales a diferentes zonas geográficas de la región de Antofagasta. 

Por otro lado, los estudios bioarqueológicos son consistentes con los resultados antes 
mencionados. Estudios métricos de cráneos por Cocilovo et al. (2005) demuestran una 
afinidad entre la población recuperada en Caleta Huelén 42 con la del extremo costero 
norte de Chile. Los autores sugieren que, si bien las poblaciones de la costa de Antofagasta 
habrían tenido un origen común con las del extremo norte de Chile, sufrieron un proceso 
de microevolución y diferenciación local, dado su relativo aislamiento geográfico. Estudios 
métricos posteriores en cráneos de los sectores Paposo y Taltal muestran que estos tienen 
una alta similitud con los de Caleta Huelén 42, por lo que sería razonable extrapolar este 
proceso de diferenciación propuesto a toda la costa de Antofagasta (Ibacache, 2015). 
Martínez et al. (2015) han hecho una sugerencia similar, basados en el estudio de rasgos 
craneales no métricos de la misma zona.  

Adicionalmente, estudios de documentos coloniales realizados por Ballester y 
Gallardo (2017, ver también Casassas, 1974; Aldunate et al., 2010 y Ballester, 2017) 
muestran que los matrimonios en la población de la costa de Antofagasta durante el siglo 
XVII seguirían una persistencia local, en la que ambos cónyuges proceden de sectores 
geográficamente diferentes, pero siempre dentro de las zonas costeras. Se ha propuesto 
entonces que estas poblaciones habrían manifestado una exogamia a nivel local, pero una 
endogamia a nivel regional, es decir, la zona costera. La presencia de este patrón se puede 
ver claramente hasta el siglo XIX, momento en el que deja de aparecer en los registros 
clericales. Se ha sugerido que este sistema de parentesco estaría íntimamente ligado al 
mantenimiento de un espacio de explotación de los recursos, con lo cual se pretendía 
controlar el acceso a los mismos por parte de grupos familiares cerrados, a fin de evitar 
conflictos sociales por su uso (Aldunate et al., 2010; Ballester y Gallardo, 2017; de Saint 
Pierre et al., 2020). 

Todos estos datos sugieren que es probable que las anomalías congénitas presentadas 
en este trabajo sean consecuencia de prácticas de consanguinidad que habrían caracterizado 
a las poblaciones costeras a lo largo de la secuencia prehispánica. Sin embargo, la 
consanguinidad propuesta no debe considerarse como resultado de un supuesto aislamiento 
geográfico. Por el contrario, la evidencia arqueológica regional es elocuente en evidencia 
directa e indirecta de movimientos e intercambios de personas, incluyendo los accesos de 
grupos de la costa al interior (Pimentel et al., 2017), así como grupos del interior que 
accedieron a la costa periódicamente (Aldunate et al., 2010). Esta movilidad habría 
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favorecido un contacto relativamente permanente entre las poblaciones costeras y del 
interior, con especial intensidad al menos desde el período Arcaico Tardío hasta el siglo 
XIX.  

Por tanto, proponemos que la presencia de estas patologías congénitas podría 
corresponder a la manifestación biológica de una tradición sustentada en una elección 
cultural, basada en el mantenimiento de redes de parentesco restringidas a la zona costera, 
excluyendo la participación de agentes foráneos, a pesar de la intensa interacción económica 
entre la costa y poblaciones del interior (Ballester y Gallardo, 2017). En otras palabras, el 
contacto con grupos exógenos permitiría el intercambio de bienes y productos, pero no una 
entrada masiva al litoral, reconocido como un sector propio. En consecuencia, este ámbito 
geográfico también se convertiría en un territorio de reproducción exclusivo para sus 
habitantes. A esto se debe sumar el hecho de que estudios demográficos en poblaciones 
etnohistóricas desde el sur del Perú hasta Taltal dan cuenta de grupos relativamente 
pequeños (Larraín, 1974). De hecho, Ballester y Grimberg (2018) indican que entre 1580 
y 1830, los más de 500 km de largo que posee la costa de Antofagasta, habría sido ocupada 
por menos de 500 personas. Desde el punto de vista de la paleodemografía, estos grupos 
habrían tenido altas tasas de fertilidad y mortalidad, estrategia que respondería a un proceso 
social adaptativo a la presión ambiental al que estos grupos estuvieron sometidos. Este 
patrón se replicaría de manera relativamente similar en las poblaciones de Arica (Costa et 
al., 2000), Tarapacá (Cocilovo et al., 1999) y Antofagasta (Clarot y Moraga, 2017).  

Las prácticas de endogamia podrían corresponder a un mecanismo social ancestral 
que formó parte de un proceso histórico de construcción y reconstrucción de un sentido de 
identidad socio-territorial entre las poblaciones de la costa antofagastina (Salazar et al., 
2018, 2020; Castelleti, 2019, 2020), a pesar de las notorias transformaciones 
socioculturales que el registro arqueológico regional muestra a lo largo del Holoceno 
(Castelleti, 2007; Salazar et al., 2015; Salazar et al. 2020). Debemos remarcar que la 
presencia de las patologías aquí señaladas se reporta en su totalidad en individuos adultos 
recuperados en áreas funerarias características de los grupos humanos que habitaron la costa 
de Antofagasta. De esta forma, podemos suponer que, a diferencia de lo indicado por 
Barnes (1994), no corresponderían a parias sociales dentro de su grupo. Por el contrario, tal 
como se ha planteado anteriormente para las poblaciones de la costa del norte de Chile 
(Silva-Pinto et al., 2013; Araneda y Andrade 2020), los individuos que poseían estas 
enfermedades habrían sido sujetos de cuidado, no quedando expuestos a circunstancias 
ligadas a infanticidio, como se ha propuesto para grupos formativos del interior del norte 
de Chile (González-Ramírez et al., 2019). 

Volviendo al punto de las prácticas endogámicas, se debe establecer que si bien la 
presencia de defectos congénitos en poblaciones arqueológicas se ha asociado 
principalmente a grupos con sistemas sociales jerárquicos (Goldstein et al., 1976; 
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Brothwell, 1987; Turkel, 1989; Henneberg y Henneberg, 1999; Comsa et al., 2011; 
Titelbaum y Uceda, 2015; Groza et al., 2016), donde las prácticas matrimoniales 
consanguíneas tienen objetivos sociales y políticos explícitos, estos también se han reflejado 
en poblaciones de cazadores-recolectores (Macdonald y Hewlett, 1999; Pemberton y 
Rosenberg, 2014; Walker y Bailey, 2014). 

Se ha sugerido que los cazadores-recolectores habrían desarrollado sistemas de 
parentesco extensos y unilineales que limitaban el matrimonio entre parientes cercanos 
(Marlowe, 2004; Walker y Bailey, 2014), controlando así la posibilidad de generar 
descendencia consanguínea. Estudios etnográficos han indicado que, dentro de este 
modelo, la movilidad de los grupos cazadores-recolectores no jugaría un papel fundamental 
en la reducción o estimulación de la endogamia (Surovell, 2000; Sikora et al., 2017). 
Asimismo, Pemberton y Rosenberg (2014) han argumentado que si bien los cazadores-
recolectores tienen reglas que limitan la endogamia e incluso tienen reglas que regulan 
explícitamente el incesto, la unión de parejas consanguíneas se produciría de forma 
“críptica”, es decir, como consecuencia de una base de parentesco cercana, pero no 
necesariamente conocida entre las partes del matrimonio. Adicionalmente, se ha sugerido 
que las prácticas de endogamia entre cazadores-recolectores no presentan un patrón general, 
ya que se ha visto que pueden ser llevadas a cabo por toda la comunidad o por un sector 
específico dentro de ellas (Thornhill y Fischer, 2014; Brewer, 2016). 

Si bien no estamos en condiciones de afirmar que estas prácticas endogámicas se 
hubieran llevado a cabo de la misma manera que han sido identificadas por Ballester y 
Gallardo (2017) a partir del registro colonial, creemos que estas pueden tener sus 
antecedentes en formas pasadas que pudieron haber sido similares incluso a las que se 
mantienen actualmente, las que se relacionan a formas de convivencia ligadas a la 
apropiación del espacio y sus productos (Castelleti et al., 2019). Uno de los resultados de 
esta práctica habría sido la manifestación de anomalías congénitas producto de la 
recombinación de un acervo genético limitado. 

Conclusiones 

En este trabajo hemos reportado la ocurrencia de patologías congénitas en un grupo de 
individuos correspondientes a cazadores-recolectores de diferentes momentos de la 
prehistoria de la costa de Antofagasta. Específicamente, se identificó la ocurrencia de 
dientes supernumerarios, hipoplasia de la fosa posterior del cráneo, sacralización de L5, 
espina bífida oculta, y también probables casos de síndrome de Klippel-Feil y espondilitis 
anquilosante en individuos de áreas cercanas a Tocopilla, Cobija, Antofagasta y Taltal, los 
que se distribuyen del Periodo Arcaico al Periodo Intermedio Tardío.  
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Dada la presencia y etiología de las patologías aquí registradas, teniendo en cuenta la 
información ambiental, genética, osteológica y etnohistórica disponible para el área, así 
como la descripción clínica de estas patologías en diferentes poblaciones, hemos propuesto 
que la ocurrencia de estas podría tener su origen tanto en la ingesta de arsénico, como en la 
mantención de un sistema de parentesco basado en la consanguinidad de las parejas, por 
parte de las poblaciones costeras de la región de Antofagasta, participando de un sistema 
endogámico “críptico” (Pemberton y Rosenberg, 2004). Lamentablemente, el estado de 
esta investigación nos limita en establecer efectivamente si la ingesta y/o inhalación de 
arsénico son los causantes de estas patologías, o si todos los miembros de las comunidades 
participaron activamente en el sistema de parentesco propuesto. Por otro lado, tampoco 
podemos descartar que la ingesta de otros metales pueda estar causando las enfermedades 
aquí mencionadas, como se ha sugerido en recientes trabajos, los cuales han detectado la 
presencia elevada de cadmio y cobre en restos humanos (Huerta, 2019), y de mercurio en 
recursos marinos consumidos en tiempos prehistóricos (Biton-Porsmoguer et al., 2022). 
Todos estos metales tienen el potencial de generar enfermedades congénitas (Winter, 1982; 
da Rocha et al., 2011; Taboada et al., 2017; Bjorklund et al., 2019). En consecuencia, no 
podemos descartar a priori que tanto la ingesta/inhalación de uno o más metales junto a la 
presencia de un sistema de parentesco que pudo haber estimulado la endogamia, pudieran 
haber funcionado de manera paralela, afectando la expresión de las patologías aquí 
reportadas.  

En el futuro, esperamos contar con análisis de sedimentos, otras muestras ósea y 
revisiones de otras que ya han sido reportadas, pero donde el énfasis no ha estado ni en las 
patologías congénitas, ni en el estudio de ADNmt antiguo en nuestras muestras. Esto, nos 
ayudará a estimar con mayor precisión la propuesta presentada en este artículo. 
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